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1.- ANTECEDENTES

El sistema inmunoldgico es una red compleja de células y érganos que cooperan y
se especializan en la identificaciéon de peligro, el tipo de éste y; finalmente, la
erradicacion de ello; por lo tanto su principal funcion es proteger a las personas
contra infecciones; asi como de otras amenazas como el cancer o autoinmunidad.
Se compone de células altamente especializadas, proteinas, tejidos y organos;
interrelacionando unos con otros. Cuando una parte del sistema inmunoldgico no
se encuentra o no funciona correctamente, se presenta una enfermedad llamada
‘inmunodeficiencia”; la cual puede ser congénita (primaria) o adquirida
(secundaria). Las segundas son causadas por factores ambientales, infecciones
como VIH, quimioterapia, radiacion y desnutricibn por mencionar algunas;
mientras que las primeras conocidas como Inmunodeficiencias Primarias (IDPs)
son trastornos hereditarios, causadas por mutaciones de genes especificos;
siendo un grupo heterogéneo de trastornos hereditarios con defectos en uno o
mas componentes del sistema inmune. Estas enfermedades tienen un amplio
espectro de manifestaciones clinicas; lo cual resulta en diversos fenotipos;
fendmeno que se puede explicar por innumerables factores; dentro de los cuales
se encuentran: tipo de herencia, tipo de mutacion, porcentaje de funcion de la
proteina involucrada y edad de presentacion; por mencionar algunos. Sin
embargo, en la gran mayoria condiciona aumento de la susceptibilidad a las

infecciones y predisposicion a enfermedades autoinmunes y tumores malignos.

1,2,3,4,5,6,7,8.

[Escriba texto] Pagina 6



El nacimiento del campo de inmunodeficiencias primarias se atribuye a Coronel
Ogden Bruton en 1952, que inform6é de un paciente de sexo masculino con
infecciones recurrentes y ausencia de inmunoglobulinas por electroforesis; dicho
paciente tuvo excelente respuesta a la terapia sustitutiva de gammaglobulina. o,
mas tarde, se le nombré “Agammaglobulinemia ligada al cromosoma X” (XLA) o
deficiencia de Btk (tirosin quinasa de Bruton). Sin embargo, varios pacientes con
manifestaciones clinicas sugestivas de inmunodeficiencia ya habian sido
informados antes de 1950: La ataxia-telangiectasia (A-T) en 1926 4o, la candidiasis
mucocutanea cronica (CMC) en 1929 44, y el sindrome de Wiskott-Aldrich (WAS)
en 19374,, el primer paciente con deficiencia celular se informé en 1950 43, la
primera descripcion de un defecto de fagocitosis fue en 1956 con la neutropenia
congénita grave 14, ¥ el primer caso de la deficiencia de complemento (Deficiencia

de C2) se hizo en 1966 1s.

Si bien se consideran “enfermedades raras”; en cuya definicidbn se engloban a
aquellas que aparecen con baja frecuencia (menos 1:2000 habitantes); podemos
discutir que de acuerdo al estudio Boyle en el 2007 ,;3 donde se reporta que la
prevalencia real de las Inmunodeficiencias Primarias es de 1:1200 a 1:2500
personas; nos ayuda a concluir que en términos reales son mas frecuentes de lo
que realmente sabemos, diagnosticamos y registramos, por lo cual no pueden
catalogarse dentro del grupo de enfermedades. Se han hecho avances y se han
identificado mas de 200 tipos diferentes de Inmunodeficiencias primarias hasta la
fecha; lo cual no es suficiente y continuamente se describen nuevas mutaciones y

enfermedadesq. algunas de ellas son relativamente comunes, otras bastante
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raras; pero todas merecen seriedad en el diagndstico oportuno para un mejor
prondstico. Es cierto que el numero de pacientes diagnosticados con IDPs esta
creciendo; las cifras demuestran resultados desalentadores; como podemos
observar en base al ultimo reporte del Instituto Nacional de Estadistica y Geografia
del 2010 donde el numero total de poblacion mexicana era de 112 337 000 ,; de
acuerdo a la prevalencia reportada por Boyle se estimaria que en México habria
entre 44,934-93,614 personas con diagndstico de alguna Inmunodeficiencia
Primaria; siendo reportados tan sélo 992 personas en México en el ultimo registro
de junio del 2015 de la Sociedad Latinoamericana de Inmunodeficiencias, cifra
desalentadora que se encuentra muy por debajo de lo esperado; lo cual resulta
alarmante, ya que; refleja varias problematicas, por un lado muchos médicos se
encuentran poco sensibilizados en el diagnostico de estas enfermedades; por lo
que, muchos pacientes no llegar al diagndstico o quiza se hace de forma tardia; vy,
en muchos casos llegan a complicaciones irreversibles o incluso la muerte; por
otro lado quiza influye el hecho del subregistro; ya que no contamos con un
sistema homogéneo ni universal, que nos ayude a mantener actualizada
continuamente la base de datos del Instituto Nacional de Pediatria, condicién que
empeora la problematica; dicha tendencia no es propia de nuestro instituto; mas

bien es una problematica de indole mundial por el deficiente sistema de registro.

La primera clasificacién de IDP fue en 1970 cuando la Organizacién Mundial de la
Salud crea un comité de expertos{g; con nueva reuniéon en 1973 y desde 1977
cada 2 a 3 afios; hasta el aio de 1996 cuando surge la Unién Internacional de

sociedades de Inmunologia (IUIS por sus siglas en inglés). Las IDPs se clasifican
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de acuerdo al componente del sistema inmune que se encuentra afectado. La IUIS
cada dos afos hace una revision de todos los defectos genéticos identificados que
originan una IDP; la ultima revisidn se realizé en noviembre del 2014, hasta
entonces eran poco mas de 200 los defectos conocidos; agrupados en nueve

categorias, las cuales se enumeran a continuacion:

1. Inmunodeficiencias combinadas.

2. Inmunodeficiencias combinadas con caracteristicas sindromaticas o asociadas.

3. Deficiencias predominantemente de anticuerpos.

4. Enfermedades por disregulaciéon inmune.

5. Defectos congénitos en el numero y/o funcién de los fagocitos.

6. Defectos en la inmunidad innata.

7. Sindromes autoinflamatorios.

8. Deficiencias del sistema del complemento.

9. Fenocopias de inmunodeficiencias primarias. 16

A lo largo de la historia con la finalidad de lograr el registro y promocion de las
IDPs han surgido diferentes sociedades y grupos; el primero en formarse fue el

Grupo Europeo para las Inmunodeficiencias en 1983 en la ciudad de Roma, ltalia;
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que anos mas tarde se convertiia en la Sociedad Europea para las
Inmunodeficiencias (ESID por sus siglas en inglés) en la reunion Bienal en Sitges
en el ano de 1994; actualmente la principal funcion de dicha sociedad es “Permitir
a los pacientes con inmunodeficiencias primarias vivir su vida al maximo potencial
mediante la mejora en el diagnostico, tratamiento, educacién y comprensién de

dichas enfermedades”.

En Latinoamérica siguiendo el ejemplo de Europa en abril de 1993 con una
reunion que se llevo a cabo con el Dr. Sorensen en Estados Unidos de América; 4
y los cuatro paises iniciales: Argentina, Brasil, Chile y Colombia; en dicha reunion
se enfatizd en la necesidad de realizar una ficha de recoleccion de datos,
clasificacion y programa computacional para el registro de las IDPs; sin embargo
due hasta 1996 cuando surge el Grupo Latinoamericano de Inmunodeficiencias
(LAGID por sus siglas en inglés); donde se presentaron los primeros resultados en
el Il Encuentro de Inmunodeficiencia Primarias en Santiago en noviembre de 1996;
siendo aqui 9 los paises integrantes: Argentina, Bolivia, Brasil, Colombia, Costa
Rica, México, Paraguay, Uruguay y Venezuela; integrandose nuestro pais por
primera vez. Posteriormente al igual que su homdnimo, se convierte en Sociedad
Latinoamericana de Inmunodeficiencias (LASID por sus siglas en inglés) cuya
mision actual es “aumentar el conocimiento de estas enfermedades, desarrollar
capacidades de diagnostico y favorecer creacion de centros capaces de ofrecer un
manejo y tratamiento efectivo. Si bien se han hecho avances en la promocion de
dichas enfermedades, integrandose cada vez mas paises siendo hasta junio del

2015 13 paises: Argentina, Brasil, Chile, Costa Rica, Colombia, Honduras, México,
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Paraguay, Peru, Venezuela, Uruguay, Cuba y Republica Dominicana; con diversos

centros de referencia en cada pais; los cuales se muestran en la Tabla 1. 19

Tabla 1 Centros de LASID

Pais Total de centros
Argentina 13

Brasil 35

Chile

Costa Rica

Colombia

Honduras

México

Paraguay

Peru

Venezuela

Uruguay

Cuba

Republica Dominicana
Total

o

AlalalalalDAlWlD— N

o
-

El registro que se tiene hasta junio del 2015 por pais integrante de LASID se
pueden observar en la tabla 2 y grafica 1; ocupando México el tercer lugar en

prevalencia, después de Argentina y Brasil.

Tabla 2. Registro de Inmunodeficiencias
primarias junio 2015 LASID

PAIS PREVALENCIA DE
IDPs
ARGENTINA 2166 | 37.92%
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BRASIL 1299 22.74%
CHILE 104 1.82%
COLOMBIA 831 14.55%
COSTA RICA 113 1.98%
CUBA 55 0.96%
GUATEMALA 1 0.02%
HONDURAS 58 1.02%
MEXICO 992 17.37%
PARAGUAY 2 0.04%
PERU 55 0.96%
REPUBLICA DOMINICANA 3 0.05%
URUGUAY 28 0.49%
VENEZUELA 5 0.09%
TOTAL 5712 100%
Grafico 1. Prevalencia de
Inmunodeficiencias Primarias LASID (junio
2015)
VENEZUELA |
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El hombre desde siempre ha mostrado interés y la necesidad por controlar, medir,
cuantificar y almacenar datos que reflejen su conocimiento sobre el mundo que

nos rodea para fines practicos. Bajo esta imperiosa necesidad de cuantificar y
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procesar datos surge el Abaco, hace mas de tres mil afios en China; al transcurrir
los afos, empiezan a desarrollarse en la Europa del siglo XVII otros mecanismos y
estrategias para procesar datos numéricos, asi surgen los logaritmos y las
primeras maquinas para contar: estudiosos como Pascal y Leibnitz desarrollaron
sus maquinarias con mucho esfuerzo material y fisico. Sin embargo, estos aportes
sirvieron para que dos siglos después Babbage desarrollara la primera
computadora. El desarrollo de las nuevas tecnologias informatica ha traido
consigo cambios en la forma de actuar y de pensar en la sociedad, trazando
nuevas pautas en el comportamiento humano, resultando incuestionable el auge
cada vez mayor del uso y aplicacion de las Tecnologias de la Informacion y las
Comunicaciones (TIC) en los centros especializados de la salud, hospitales y

policlinicos por medios de los especialistas de las diferentes disciplinas. 2

La importancia del uso de la informatica en el campo de la medicina, sirven de
base para el desarrollo del conocimiento cientifico técnico, en las diferentes
disciplinas médicas, que son puestas a disposicion de las entidades de salud para
el desarrollo de las actividades fundamentales, en beneficio de los servicios y
atencion de la salud, en la sociedad. En la actualidad, los avances e incursiones
de la informatica en la medicina han sido muy grandes, generando resultados

alentadores tanto en el area administrativa, académica, investigacion y clinica. 2o

Para la LASID la creacién de un registro es una herramienta de vital importancia

para promover el conocimiento de las IDPs; hasta ahora se han utilizado fichas;
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preparadas para recolectar los datos de cada paciente con IDP las cuales tienen

los siguientes objetivos:

1. Conocer la frecuencia de distintas Inmunodeficiencias Primarias.

2. Comparar la frecuencia de distintas IDPs por regién y pais.

3. Conocer el tiempo que transcurre entre el comienzo de los sintomas y el
diagnostico, y medir si este tiempo se puede acortar a través de la difusion del

conocimiento sobre IDPs.

4. Crear conciencia de la importancia de las IDPs en médicos primarios,
educadores de ciencias basicas y clinicas, y autoridades de salud que deben
decidir cémo distribuir los recursos destinados al diagnostico y tratamiento de

distintos grupos de enfermedades.

5. Promover la investigacion sobre distintos aspectos de IDPs especificas que no

serian posibles de establecer en grupos muy reducidos de pacientes.

6. Dar a conocer a la comunidad médica e inmunoldgica internacional los logros

latinoamericanos en el campo de las inmunodeficiencias primarias.

Es evidente que cubren aspectos epidemioldgicos, clinicos y de laboratorio de los
pacientes; sin embargo resultan obsoletas, inutiles y poco practicas para lograr el
registro eficiente, dinamico y continuo de dichos pacientes, por el dificil acceso y

manejo de la informacion; lo cual se refleja en el subrregistro de IDPs.
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En el Instituto Nacional de Pediatria el formato de registro consta de preguntas
abiertas divididas en formato de Historia Clinica; sin embargo dicha presentacion

ocasiona diversas problematica que a continuacion enlistamos:

e Al ser un formato escrito y constar de preguntas abiertas, muchas
ocasiones no se responden de forma clara y concisa; aunado a que se tiene
que vaciar la informacidon a una base de datos electrénica, resulta laborioso
y poco factible.

e En las preguntas no se especifica de forma clara la manera de contestar; lo
cual ocasiona confusiones con terminologia, cifras, unidades de medida
entre otras cosas.

e Las preguntas son muy generales y no nos proporciona informacion
relevante para generar conocimiento.

¢ En muchas otras ocasiones no se cuenta con formatos disponibles.

El primer formato de registro en linea se realizé por la ESID en el 2006; creando
una plataforma para la investigacion cientifica; integrada por 17 paises: Francia,
Irlanda, Turquia, Reino Unido, Estonia, Italia, Bélgica, Polonia, Republica Checa,
Grecia, Alemania, Serbia, Suiza, Eslovaquia, Eslovenia, Portugal y Suecia; cada
pais consta de su propio sistema de registro. »3 Consta de registros especificos de
206 diferentes padecimientos; sin embargo agrupados en 8 categorias y éstos a
su vez en 30 subgrupos en total, de acuerdo a caracteristicas comunes. 4 Se
ingresan datos especificos de la enfermedad como datos del paciente,
diagnostico, calidad de vida, tratamiento actual, estudios de laboratorio, trasplante;
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ocupando tecnologia con programa Java 2 Entrprise System (J2EE) con acceso a

través de un navegador web. 23

2.- PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA:

Insuficiencia de registro de Inmunodeficiencias Primarias en el Instituto Nacional
de Pediatria; se pretende realizar un formato de registro clinico electronico para

generar informacion de utilidad en el area epidemioldgica y de investigacion.

3.- JUSTIFICACION

Dada la insuficiencia de registro de Inmunodeficiencias Primarias en el Instituto
Nacional de Pediatria y para la resolucion de dicho problema se pretende disefar
un formato de registro clinico electronico; que no sélo funcione para ello, sino
también para difundir en el rubro medico la importancia del diagndstico oportuno

de dichos padecimientos para mejorar el prondstico.

4.- OBJETIVO

Disefiar un formato de registro clinico electronico para las Inmunodeficiencias

Primarias en el Instituto Nacional de Pediatria.

5.- PREGUNTA
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¢ Cuales son las caracteristicas clinicas y laboratoriales de los pacientes con

Inmunodeficiencia Primaria en el Instituto Nacional de Pediatria?

6.- MATERIAL Y METODOS

Disefio de un registro clinico electronico de las caracteristicas clinicas de los
pacientes con Inmunodeficiencia Primaria para el Instituto Nacional de Pediatria,

usando recursos de tecnologia y formularios Google.

7.- RESULTADOS

Se realizé un formulario de registro para las Inmunodeficiencias primarias en el
Instituto Nacional de Pediatria, que se encuentra en la aplicacion de formularios

Google con el siguiente correo: registroidpmexgid@gmail.com. A continuacién se

transcribe.
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REGISTRO CLINICO ELECTRONICO DEL INSTITUTO NACIONAL DE
PEDIATRIA PARA INMUNODEFICIENCIAS PRIMARIAS

1.- FICHA DE IDENTIFIACION:

Responsable de llenado (Nombre completo)

Cargo y/o especialidad del responsable de llenado

Teléfono de la persona responsable de llenado (escriba el teléfono con lada)

Correo de persona responsable de llenado

Persona que refiere (De ser la misma persona que realiza el llenado favor de
llenar nuevamente)

Cargo y/o especialidad de la persona que refiere

Teléfono de la persona que refiere

Correo de persona que refiere

Institucion de referencia (anotar nombre de institucién y lugar)

Nombre de paciente (anotar nombre con apellidos)

Sexo
Femenino
Masculino

Edad (meses):

Registro y/o expediente del Paciente:

Fecha de nacimiento (si no se tiene favor de poner dia 01, mes 01 y afio de
acuerdo a edad de paciente)

Grupo étnico
Afroamericano
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Caucasico
Mestizo
Asiatico
Otros

Nombre del padre (escriba nombre completo y apellidos)

Lugar de origen del padre (Lugar donde naci6 el padre)

Nombre de la madre (escriba nombre completo y apellidos)

Lugar de origen de la madre (lugar donde naci6 la madre)

Lugar de origen del paciente (favor de especificar pueblo, municipio y estado)

Numero de habitantes en el lugar de origen del paciente
Menos de 1,000
De 1,000-5,000
De 5,000-10,000
De 10,000-25,000
Mas de 25,000

Teléfono del familiar del paciente (si no tiene ponga 0)

Correo del familiar del paciente (si no tiene ponga 0)

Fecha de registro (hoy)

Fecha de discusion

Fecha de contrarreferencia

Médico de la Unidad de Inmunodeficiencias del INP responsable del enlace

Comentarios

2.- DATOS OBTENIBLES POR INTERROGATORIO

Consanguinidad (presencia de familiaridad entre padres, abuelos, bisabuelos)
NO
SI

Endogamia (positiva si ambos padres son originarios de la misma poblacién y ésta
tiene menos de 1000 habitantes)

NO

Sl
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Antecedentes familiares de muerte prematura (menores de 30 anos y no por
causa violenta)

NO

SI

Si la pregunta anterior fue si; especifique: sexo, parentesco, edad de muerte
(meses) y causa

Otros antecedentes familiares:

Infecciones de vias respiratorias de repeticion

Enfermedades gastrointestinales recurrentes (diarreas crénicas, diarrea aguda
recurrente, enfermedad inflamatoria intestinal)

Retraso del crecimiento

Sangrados

Céancer

Crénico-degenerativas (Ej. Diabetes Mellitus tipo 2, Hipertension Arterial
Sistémica)

Autoinmunes (Ej. LES; AR, Dermatomiositis, Tiroiditis)

Inmunodeficiencia Primaria diagnosticada

Otros

Si la respuesta anterior fue positiva, especifique tipo

Si la pregunta de otros antecedentes familiares fue positiva, especificar: sexo,
parentesco y edad de diagndstico (meses)

Onfalorrexis tardia (caida de cordén mayor de 30 dias)
NO
Sl

Retraso del desarrollo psicomotriz
NO
Sl

Edad de inicio de los sintomas (en meses)

Falla de medro
NO
Si

Inmunizaciones completas
NO
S

Aplicacion de BCG
NO
Sl

Reaccion adversa a inmunizaciones
NO
Si

Sitios de infeccion (favor de sefalar cuales)
Sistema nervioso central
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Piel

Ojo

Cavidad oral

Faringe

Oido

Senos paranasales
Pulmoén

Corazon

Higado

Sistema gastrointestinal
Sistema genitourinario
Sistema musculoesquelético

Dermatitis crénica, recurrente y/o persistente
NO
S

Si la respuesta anterior es si, especifique tipo de dermatosis y localizacion

Candidiasis oral y/o de la piel recurrentes y/o persistente
NO
Sl

Infecciones cutaneas por virus recurrente/persistente
NO
S

Infecciones cutaneas pidégenas recurrentes/persistentes
NO
S

Candidiasis oral y de piel recurrente y/o persistente
NO
S

Infecciones de vias respiratorias de repeticion
NO
Sl

Numero de sinusitis por afio (si no tiene ponga 0)

Numero de neumonias por afio (si no tiene ponga 0)

Numero de Otitis media por afio 8si no tiene ponga 0)

Sintomas gastrointestinales recurrentes y/o persistentes
NO
Sl

Si la respuesta anterior es si; especifique tipo de sintomas

Sindrome febril recurrente y/o persistente
NO
Sl
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Manifestaciones autoinmunes (favor de sefalar cuales)
Purpura Trombocitopénica Autoinmune
Anemia Hemolitica Autoinmune
Lupus Eritematoso Sistémico
Artritis Idiopatica Juvenil
Colangitis Esclerosante
Hepatitis Autoinmune
Vasculitis
Sindrome de Fisher-Evans (Bicitopenia Autoinmune)
Enfermedad Inflamatoria Intestinal
Otros

Manifestaciones neoplasicas
Leucemia
Linfoma
Otros (especificar)

Antecedente de alergia o asma

Otros diagnésticos en el paciente

3.- DATOS OBTENIBLES POR EXPLORACION FISICA

Peso (anotar peso en kilogramos)

Percentila de peso

Talla (anotar talla en centimetros)

Percentila de talla

Perimetro cefalico

Percentila de perimetro cefalico

Dismorfias faciales
NO
Si

Si la respuesta fue si, mencionar cuales:

Implantacion baja de pabellones auriculares
NO
Sl

Alteraciones de la marcha
NO
Si

Dermatosis (incluye eccema, psoriasis, molusco contagioso, vitiligo)
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NO
Sl

Petequias o purpura
NO
S

Hiperpigmentacién
NO
Sl

Problemas de cicatrizacion
NO
Si

Otras lesiones cutaneas
Verrugas
Papilomas
Onicomicosis
Urticaria
Exantema
Otros

Manifestaciones asociadas
Cabellos plateados
Ojos
Eccema
Sangrado
Telangiectasias
Fracturas
Hiperlaxitud
Alteraciones dentales
Escoliosis
Ataxia
Albinismo
Sindrome dismorfolégico
Otros

Manifestaciones orales
Dientes conicos
Gingivitis
Periodontitis

Retencién de dientes primarios
Ulceras orales no dolorosas

Ausencia de amigdalas
Otros:

Linfadenopatias
NO
S

Si la respuesta anterior fue si; anotar tamafio y localizacion

Sibilancias
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NO
Sl

Estertores
NO
Si

Alteraciones cardiacas
NO
Si

Si su respuesta anterior es si; especificar cual:
NO
S

Hepatomegalia
NO
Sl

Esplenomegalia
NO
S

Acropaquias
NO
S

Abscesos
NO
Si

Retraso del neurodesarrollo
NO
Sl

Si la respuesta anterior es si especifique la gravedad:

4.- DATOS OBTENIBLES POR ESTUDIOS DE LABORATORIO

4A Biometria hemaética

Leucocitos (anotar la cifra en células/microlitro ej. 5300 cel/mcl = 5.3Ku/ml)

Linfocitos (anotar la cifra en células/microlitro ej. 5300 cel/mcl = 5.3Ku/ml)

Neutrdfilos (anotar la cifra en células/microlitro ej. 5300 cel/mcl = 5.3Ku/ml)

Monocitos (anotar la cifra en células/microlitro ej. 5300 cel/mcl = 5.3Ku/ml)

Eosindfilos (anotar la cifra en células/microlitro ej. 5300 cel/mcl = 5.3Ku/ml)

Basdfilos (anotar la cifra en células/microlitro ej. 5300 cel/mcl = 5.3Ku/ml)

Hemoglobina (q/dl)

Hematocrito (%)

Volumen corpuscular medio (fL)
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Concentracion media de hemoglobina (pq)

Amplitud de distribucion eritrocitica (%)

Plaquetas (anotar cifra)

Volumen plaquetario

4B Inmunoglobulinas

IgG (poner la concentracion en mg/dl)

IgM (poner la concentracion en mg/dl

IgA (poner la concentracion en mg/dl)

IgE (poner la concentracion en Ul)

IgG1 (poner la concentracion en mg/dl)

IgG2 (poner la concentracion en mg/dl)

IgG3 (poner la concentracion en mg/dl)

IgG4 (poner la concentracion en mg/dl)

4C Subpoblaciones de linfocitos (Citometria de flujo)

CD3 (anotar cifra)

CD4 (anotar la cifra)

CD8 (anotar la cifra)

CD16/56 (anotar la cifra)

CD19/20 (anotar la cifra)

4D Otros

Linfoproliferacién disminuido/ausente
NO
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Sl

C3 (anotar en mg/dl)

C4 (anotar en mg/dl)

CH50 (anotar en mg/dl)

AST (TGO)

ALT (TGP)

Proteina C reactiva

Velocidad de sedimentacion globular

Autoanticuerpos
NO
S

Si la respuesta anterior es si; especifique cuales:

5.- DATOS OBTENIBLES POR ESTUDIOS
ESPECIFICOS/ESPECILIZADOS

DE

LABORATORIOS

TRECs
Normal
Bajos
No realizado

Linfoproliferacion
Normal
Baja
No realizado

NBT
Normal
Baja
No realizado

DHR
Normal
Baja
No realizado

Radiosensibilidad presente
NO
S
No realizado

Bronquiectasias
NO
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Sl

Aislamientos bacterianos:
Burkholderia cepacia
Mycoplasma
Ureaplasma
Neisseria meningitidis
Nocardia sp
Pseudomonas aeruginosa
Salmonella
Serratia marcensens
Staphylococcus spp
Streptococcus spp
Micobacterias atipicas
Mycobacterium tuberculosis
Otros

Infecciones virales por:
Citomegalovirus
Virus Epstein Barr
Virus herpes simple 1y 2
Virus tipo 8
Varicela
Papiloma virus
Poxvirus (molusco contagioso)
Otros

Infecciones fungicas por:
Aspergillus
Candida
Histoplasmosis
P. Jirovecci
Otros

Infecciones parasitarias por:
Cryptosporidia
Giardia
Toxoplasmosis
Otros

Cambios en parénquima pulmonar TAC/RX
NO
S

Ausencia de sombra timica (RX, USG)
NO
SI

Si cuenta con biopsia(S) especifique sitio (s) y reporte histopatoldgico (s):

Evidencia de abscesos en 6rganos (TAC, USG)
NO
Sl
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Malformaciones cerebrales (TAC o MRI)
NO
Sl

Crecimientos ganglionares (USG)(TAC)
NO
Sl

Evidencia de obstruccion gastrointestinal
NO
S

Estudio a realizar en laboratorio a realizar en Unidad de inmunodeficiencias
Primarias:

Linfoproliferacion Dra. Maria Edith Gonzalez Serrano

Cuantificacién de poblaciones y subpoblaciones de LT, B NK Dra. Laura Berrén
Ruiz

Deteccion de mutaciones en el gen BTK y gen LRBA Dra. Gabriela Lépez Herrera
Diagnostico de enfermedad granulomatosa crénica y deteccion de portadora Dra.
Lizbeth Blancas Galicia

Deteccion de susceptibilidad mendeliana a Micobacterias: Dra Lizbeth Blancas
Galicia

Cuantificacién de TRECs Edgar Alejandro Medina Torres

Determinacion de anticuerpos contra polisacaridos de Neumococo Edgar
Alejandro Medina Torres

Determinacion de mutaciones en el gen WASp para Sindrome de Wiskott Aldrich:
Dr. Saul Oswaldo Lugo Reyes

Estudio a realizar en otra instituciéon nacional:

Estudio a realizar en extranjero:

Observaciones:

8.- DISCUSION
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El primer formato de registro en linea se realiz6 por la ESID en el 2006; creando
una plataforma para la investigacién cientifica; consta de registros especificos de
206 diferentes padecimientos; sin embargo agrupados en 30 subgrupos de
acuerdo a caracteristicas comunes; se ingresan datos especificos de la
enfermedad como datos del paciente, diagnostico, calidad de vida, tratamiento
actual, estudios de laboratorio, trasplante; asi como diagnosticos adicionales:
etiologia, mutacion genética, infecciones, biopsias y cirugias realizadas;
comparada con nuestra base de datos que es general de todas las
Inmunodeficiencias Primarias; agrupamos caracteristicas que tanto al
interrogatorio, exploracion fisica y estudios de laboratorio nos permiten sospechar
IDP; sin embargo no agrupamos las enfermedades y una vez realizado el
diagnostico culmina nuestro registro; ya que se pretende a futuro realizar un
formato de registro para cada enfermedad o grupo una vez realizado el
diagndstico confirmatorio; lo cual habla de trabajos posteriores con expectativas a
futuro. Al igual que nuestra base de datos; es imprescindible el uso de la
tecnologia; donde el registro de la ESID se realiza a través del programa Java 2
Enterpise System (J2EE) nosotros el formulario Google. El tipo de formulario
realizado por la ESID y el nuestro es muy similar; consta de preguntas tanto
abiertas como de opcion multiple para lograr mayor practicidad. Tanto en el
sistema de registro de la ESID como el nuestro; se pretende generar base de
datos de la informacion recopilada; para después de acuerdo al interés del
investigador realizar graficos, tablas y calculos con la finalidad de generar

conocimiento nuevo.
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En ambos tipos de formulario; se accede mediante un navegador web estandar y

con candados para su acceso.

9.- CONCLUSIONES

Con el formato previamente transcrito se pretende contar con un sistema de
registro que a la par de la tecnologia permita mantener el registro de nuestros
pacientes actualizado; ya que es muy factible el hecho de que desde cualquier
teléfono celular, computadora o tablet con red de internet se pueda ingresar al

formulario y contestarlo.

Asi mismo el formulario nos permitira tener informacién relevante, ordenada y
organizada de nuestros pacientes; informacién de suma importancia y relevancia

para generar conocimiento.

El formulario permite disponer de la informacion en tablas; lo cual hace practico y

sencillo el analisis de la informacion desde el servidor comun.

Se pondran candados para que solo el grupo seleccionado pueda tener acceso al
mismo y asi evitar el uso incorrecto o mal intencionado de la informacion

registrada.

Lo anterior expuesto tendria que ir de la mano con promociéon de la informacion;
para ejercer una mayor sensibilizacion en los médicos con la finalidad de generar

conocimiento y realizar acciones encaminadas a un objetivo comun: el diagndstico
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oportuno y temprano; que como ya sabemos influye en prondstico y sobrevida de

estos pacientes
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